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 ﭼﻜﻴﺪه
ﺷﺎﻣﻞ ﮔﺮوﻫـﻲ از ( HAC=aisalprepyH lanerdA latinegnoC)ﻫﻴﭙﺮﭘﻼزي ﻣﺎدرزادي آدرﻧﺎل : زﻣﻴﻨﻪ و ﻫﺪف    
ﺷـﻮد و ﺑـﻪ ﻫﺎي آﻧﺰﻳﻤﻲ در ﻣﺴﻴﺮ ﺳـﻨﺘﺰ ﻛـﻮرﺗﻴﺰول از ﻛﻠـﺴﺘﺮول اﻳﺠـﺎد ﻣـﻲ ﻫﺎي ارﺛﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻧﻘﺺ  ﺑﻴﻤﺎري
؛ اﺑﻬﺎم ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ و ﻛﺮﻳﺰ آدرﻧﺎل در ﺷﻴﺮﺧﻮاران، ﺑﻠﻮغ زودرس در ﻛﻮدﻛﺎن، ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ، اوﻟﻴﮕﻮﻣﻨـﻮره و اﺷﻜﺎل ﻣﺨﺘﻠﻒ 
ﻫـﺎي ﻣـﺎدرزادي ﻏـﺪد اﻧـﺪوﻛﺮﻳﻦ ﺗﺮﻳﻦ ﺑﻴﻤـﺎري  ﻳﻜﻲ از ﺷﺎﻳﻊ HACرﻏﻢ اﻳﻦ ﻛﻪ  ﻋﻠﻲ. ﻧﻤﺎﻳﺪﻧﺎزاﻳﻲ در ﺑﺎﻟﻐﻴﻦ ﺗﻈﺎﻫﺮ ﻣﻲ 
 آدرﻧـﺎل ﺑـﺪون اﻳـﻦ ﻛـﻪ ﺗـﺸﺨﻴﺺ داده ﺷﻮﻧﺪ ﻳﺎ ﻣﻤﻜﻦ اﺳﺖ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻛﺮﻳـﺰ اﺳﺖ، ﺑﺮﺧﻲ از ﺑﻴﻤﺎران ﺗﺸﺨﻴﺺ داده ﻧﻤﻲ 
 و اﺷـﻜﺎﻻت ﺗﺸﺨﻴـﺼﻲ ﻓـﺮاوان، در اﻳـﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ HACﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﺷﻴﻮع و ﺗﻨﻮع ﺗﻈـﺎﻫﺮات ﺑـﺎﻟﻴﻨﻲ . ﺷﻮﻧﺪ، ﻓﻮت ﻛﻨﻨﺪ 
ﻬـﺎ ﺗﻴﺐ ﺑﺎ ﻣﻌﺮﻓـﻲ آﻧ  ﺑﺮرﺳﻲ و ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺷﻮﻧﺪ و ﺑﺪﻳﻦ ﺗﺮ HACﺳﻌﻲ ﺷﺪ ﺗﺎ ﻓﺮاواﻧﻲ ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ و اﻧﻮاع ﻣﺨﺘﻠﻒ 
  .ﺟﻬﺖ ﺗﺸﺨﻴﺺ و درﻣﺎن زودرس اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري ﺑﺮداﺷﺘﻪ ﺷﻮدﺑﻪ ﺟﺎﻣﻌﻪ ﭘﺰﺷﻜﻲ، ﮔﺎﻣﻲ ﺑﺰرگ در 
اي ـ ﺗﻮﺻﻴﻔﻲ، ﺷﻴﻮع ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ و اﻧﻮاع اﺧﺘﻼﻻت آﻧﺰﻳﻤﻲ در ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ  در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻣﺸﺎﻫﺪه: روش ﻛﺎر    
 ﺑﻪ اﻧﺴﺘﻴﺘﻮ ﻏﺪد و ﻣﺘﺎﺑﻮﻟﻴﺴﻢ ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﻧﻤﻮده ﺑﻮدﻧﺪ، ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﻗـﺮار 0831 ﺗﺎ 0731ﻫﺎي  ﻛﻪ در ﻃﻲ ﺳﺎل HACﺑﻪ 
  . ﮔﺮﻓﺖ
 ﮔـﺮوه 3ﻤـﺎران در ﺑﻴ. ﻣـﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ ﻗـﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨـﺪ%( 24) ﭘـﺴﺮ8و %( 85) دﺧﺘـﺮ11 ﺑﻴﻤـﺎر ﺷـﺎﻣﻞ 91: ﻫـﺎ ﻳﺎﻓﺘـﻪ    
ﺑﻨـﺪي ﺷـﺪﻧﺪ، ﻛـﻪ ﺑـﻪ ﺗﺮﺗﻴـﺐ ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ اﺑﻬـﺎم  ﻃﺒﻘﻪ(  دﺧﺘﺮ 6)و ﺑﺎﻟﻐﻴﻦ (  ﭘﺴﺮ 3)، ﻛﻮدﻛﺎن ( دﺧﺘﺮ 5  ﭘﺴﺮ و 5)ﺷﻴﺮﺧﻮاران
ﻣﺘﻮﺳﻂ ﺳﻦ ﺷﻴﺮﺧﻮاران . ﺳﻮﺗﻴﺴﻢ ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﻧﻤﻮده ﺑﻮدﻧﺪ ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ و ﻳﺎ ﻛﺮﻳﺰ آدرﻧﺎل، ﺑﻠﻮغ زودرس ﻣﺤﻴﻄﻲ، آﻛﻨﻪ و ﻫﻴﺮ 
ﺗـﺮﻳﻦ ﺷـﺎﻳﻊ .  روز ﺑـﻮد 34/5 و 71/3 ﻧﻮع داﻓﻊ ﻧﻤﻚ در ﻫﻨﮕﺎم ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺑﻪ ﺗﺮﺗﻴﺐ HACدﺧﺘﺮ و ﭘﺴﺮ ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺑﻴﻤﺎري 
، آﻛﻨــﻪ و %(13/5)، اﺑﻬــﺎم ﺗﻨﺎﺳــﻠﻲ و ﻛﺮﻳــﺰ آدرﻧــﺎل %(24/1) اﺑﻬــﺎم ﺗﻨﺎﺳــﻠﻲ :ﺗﻈــﺎﻫﺮات ﺑــﺎﻟﻴﻨﻲ ﻋﺒــﺎرت ﺑــﻮد از 
 12ﺑﻪ ﻛﻤﺒـﻮد %( 37/7) ﺑﻴﻤﺎر 41 از ﻧﻈﺮ اﻧﻮاع اﺧﺘﻼﻻت آﻧﺰﻳﻤﻲ؛ (. %51/7)ﺑﻠﻮغ زودرس ﻣﺤﻴﻄﻲ و %( 13/5)ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ
 11ﺑـﻪ ﻛﻤﺒـﻮد %( 5/2) ﺑﻴﻤـﺎر 1ﻴﺪ دﻫﻴـﺪروژﻧﺎز و  ﺑﺘﺎﻫﻴﺪروﻛـﺴﻲ اﺳـﺘﺮوﻳ 3ﺑـﻪ ﻛﻤﺒـﻮد %( 12) ﺑﻴﻤـﺎر 4ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز، 
  . ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻮدﻧﺪ
 در ﻫﺮ ﺷﻴﺮﺧﻮار ﺑﺎ اﺑﻬﺎم ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ، ﻫﻴﭙﻮﻧـﺎﺗﺮﻣﻲ و ﻫﻴﭙﺮﻛـﺎﻟﻤﻲ، ﻫﻴﭙﺮﭘﻼزي ﻣﺎدرزادي آدرﻧﺎل ﺑﺎﻳﺪ : ﮔﻴﺮي ﻛﻠﻲ  ﻧﺘﻴﺠﻪ    
ﺗﺮ و زودﺗﺮ از ﭘـﺴﺮان ﺗـﺸﺨﻴﺺ  در دﺧﺘﺮان آﺳﺎن HAC.و در ﻫﺮ ﭘﺴﺮ ﺑﺎ ﺑﻠﻮغ زودرس ﻣﺤﻴﻄﻲ در ﻧﻈﺮ ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﻮد 
 3ﻴﻼز، ﻛﻤﺒـﻮد  ﻫﻴﺪروﻛـﺴ 12ﻛﻤﺒـﻮد :  ﺑﻪ ﺗﺮﺗﻴﺐ ﻋﺒﺎرت ﺑﻮدﻧـﺪ از HACﺗﺮﻳﻦ اﻧﻮاع در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺷﺎﻳﻊ . ﺷﻮدداده ﻣﻲ 
ﺑﻪ ﻣﻨﻈﻮر ﺗـﺸﺨﻴﺺ زودرس و ﭘﻴـﺸﮕﻴﺮي از ﻣـﺮگ .  ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز 11ﻴﺪ دﻫﻴﺪروژﻧﺎز و ﻛﻤﺒﻮد ﻴﺪروﻛﺴﻲ اﺳﺘﺮوﻳ ﺑﺘﺎﻫ
 اﻧﺠـﺎم ﻳـﺖ ﺟﻨـﺴﻲ و وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳـﻴﻮن ﻧﺎﻣﺘﻨﺎﺳـﺐ؛ ، اﺧﺘﻼﻻت ﻫﻮ (ﺑﻪ ﺧﺼﻮص ﭘﺴﺮان )ﺷﻴﺮﺧﻮاران ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻛﺮﻳﺰ آدرﻧﺎل 
  .   ﻓﻮق ﺿﺮوري اﺳﺖﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي در دوران ﻧﻮزادي و اﻓﺰاﻳﺶ دادن ﺳﻄﺢ آﮔﺎﻫﻲ ﺟﺎﻣﻌﻪ ﭘﺰﺷﻜﻲ از ﺑﻴﻤﺎري 
           
  ﺑﻠﻮغ زودرس ﻣﺤﻴﻄﻲ – 3  اﺑﻬﺎم ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ – 2   ﻫﻴﭙﺮﭘﻼزي ﻣﺎدرزادي آدرﻧﺎل – 1  :ﻫﺎ ﻛﻠﻴﺪواژه
   ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ – 4                      
  48/2/01:ﺗﺎرﻳﺦ ﭘﺬﻳﺮش، 38/9/8: ﺗﺎرﻳﺦ درﻳﺎﻓﺖ
ﺑﺎن ﺟﻨﻮﺑﻲ، ﺧﻴﺎﺑﺎن ورﺷﻮ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ، ﺧﻴﺎﺑﺎن آ زﻧﺪﺑﻮﻟﻴﺴﻢ، ﺧﻴﺎﺑﺎن ﻛﺮﻳﻤﺨﺎنﻏﺪد و ﻣﺘﺎﺑﻮﻟﻴﺴﻢ در ﻛﻮدﻛﺎن، اﻧﺴﺘﻴﺘﻮ ﻏﺪد و ﻣﺘﺎﻫﺎي  ﺗﺨﺼﺺ ﺑﻴﻤﺎرياﺳﺘﺎدﻳﺎر و ﻓﻮق(I
  .(ولﻣﺆﻟﻒ ﻣﺴﺆ*)ت ﺑﻬﺪاﺷﺘﻲ ـ درﻣﺎﻧﻲ اﻳﺮان، ﺗﻬﺮانﭘﺰﺷﻜﻲ و ﺧﺪﻣﺎ
  ﭘﺰﺷﻚ ﻋﻤﻮﻣﻲ ( II
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  ﻣﻘﺪﻣﻪ
 ﮔﺮوﻫـﻲ از ﺷـﺎﻣﻞ( HAC)ﻫﻴﭙـﺮﭘﻼزي ﻣـﺎدرزادي آدرﻧـﺎل    
ﻫﺎي آﻧﺰﻳﻤﻲ در ﻣﺴﻴﺮ ﻫﺎي ارﺛﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻧﻘﺺ  ﺑﻴﻤﺎري
 ﻫـﺮ ﻧﻘـﺺ (1).ﺷـﻮد ﺳﻨﺘﺰ ﻛـﻮرﺗﻴﺰول از ﻛﻠـﺴﺘﺮول اﻳﺠـﺎد ﻣـﻲ 
ﺳـﺎزﻫﺎي آﻧﺰﻳﻤﻲ ﺳﺒﺐ ﺗﻐﻴﻴـﺮات اﺧﺘـﺼﺎﺻﻲ در ﻧـﺴﺒﺖ ﭘـﻴﺶ 
اﻳـﻦ ﻋـﺪم ﺗﻌـﺎدل . دﺷـﻮﻫﻮرﻣـﻮﻧﻲ ﺑـﻪ ﻫﻮرﻣـﻮن ﻧﻬـﺎﻳﻲ ﻣـﻲ 
، ﻨﻴﻜـﻲ ﻣﺘﻔـﺎوت از ﺟﻤﻠـﻪ اﺑﻬـﺎم ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ ﻠﻴﻢ ﻛﻫﻮرﻣﻮﻧﻲ ﺑﻪ ﻋﻼﻳ 
اﺧـﺘﻼل در ﻫﻤﻮﺳـﺘﺎز ﺳـﺪﻳﻢ و ﭘﺘﺎﺳـﻴﻢ، ﻫﻴﭙﺮﺗﺎﻧـﺴﻴﻮن، ﺑﻠـﻮغ 
  ( 3و 2).ﺷﻮد زودرس، ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ و آﻣﻨﻮره ﻣﻨﺠﺮ ﻣﻲ
ﻫـﺎي ﻏـﺪد ﺗﺮﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري  ﻳﻜﻲ از ﺷﺎﻳﻊ HACرﻏﻢ اﻳﻦ ﻛﻪ  ﻋﻠﻲ    
، ﺑﻌـﻀﻲ ﺑﻴﻤـﺎران ﺗـﺸﺨﻴﺺ داده (5و 4)اﻧـﺪوﻛﺮﻳﻦ ارﺛـﻲ اﺳـﺖ
ﺷﻮﻧﺪ ﻳﺎ ﻣﻤﻜﻦ اﺳﺖ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻛﺮﻳﺰ آدرﻧـﺎل ﺑـﺪون اﻳـﻦ ﻛـﻪ  ﻧﻤﻲ
در واﻗـﻊ ﺑﻬﺘـﺮﻳﻦ . ﻴﻤﺎري آﻧﻬﺎ ﺗﺸﺨﻴﺺ داده ﺷﻮد، ﻓﻮت ﻛﻨﻨﺪ ﺑ
 ﻣـﺸﻜﻮك ، ﻣﺪ ﻧﻈـﺮ ﻗـﺮار دادن ﺑﻴﻤـﺎري و HACراه ﺗﺸﺨﻴﺺ 
 ﺟﺰ ﺑﺎ ﺷﻨﺎﺧﺖ ﺗﻈـﺎﻫﺮات ﺑـﺎﻟﻴﻨﻲ ،ﺷﺪن ﺑﻪ آن اﺳﺖ ﻛﻪ اﻳﻦ ﻣﻬﻢ 
ض ﺑﻴﻤﺎري در ﺻﻮرت ﻋﺪم ﺗﺸﺨﻴﺺ و ﻋﻮار. آن ﻣﻴﺴﺮ ﻧﻴﺴﺖ 
 ﺷﺎﻣﻞ ﻛﻮﺗـﺎﻫﻲ ﻗـﺪ، ﻧـﺎزاﻳﻲ، اﺧـﺘﻼل ﻫﻮﻳـﺖ ﺟﻨـﺴﻲ و درﻣﺎن،
  . ﻲ از ﻛﺮﻳﺰ آدرﻧﺎل اﺳﺖﻣﺮگ ﻧﺎﺷ
ﻮع ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑـﺎﻟﻴﻨﻲ ــ و ﺗﻨ HACﻮع ــﻪ ﺷﻴ ــﻪ ﺑ ــﻟﺬا ﺑﺎ ﺗﻮﺟ     
و ﻋـﻮارض ﻣﻬـﻢ آن در اﻳـﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ ﺳـﻌﻲ ﺷـﺪ ﺗـﺎ ﻓﺮاواﻧـﻲ 
 ﺑﺮرﺳـﻲ و ﺷﻨﺎﺳـﺎﻳﻲ HACﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ و اﻧﻮاع ﻣﺨﺘﻠـﻒ 
ﺷﻮﻧﺪ و ﺑﺪﻳﻦ ﺗﺮﺗﻴﺐ ﺑﺎ ﻣﻌﺮﻓﻲ آﻧﻬﺎ ﺑﻪ ﺟﺎﻣﻌـﻪ ﭘﺰﺷـﻜﻲ، ﮔـﺎﻣﻲ 
ﻦ ﺑﻴﻤـﺎري زودرس اﻳـﺰرگ در ﺟﻬـﺖ ﺗـﺸﺨﻴﺺ و درﻣـﺎن ﺑـ
  . ﺑﺮداﺷﺘﻪ ﺷﻮد
  
  روش ﺑﺮرﺳﻲ
اي ـ ﺗﻮﺻـﻴﻔﻲ اﻧﺠـﺎم      در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻛﻪ ﺑﻪ ﺻﻮرت ﻣﺸﺎﻫﺪه
 ﺑـﻪ 0831 ﺗـﺎ 0731ﻫـﺎي ﺷﺪ، ﭘﺮوﻧـﺪه ﺑﻴﻤـﺎراﻧﻲ ﻛـﻪ در ﺳـﺎل 
اﻧﺴﺘﻴﺘﻮ ﻏﺪد و ﻣﺘﺎﺑﻮﻟﻴﺴﻢ ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﻧﻤـﻮده و ﺑـﻪ ﻋﻨـﻮان ﻣـﻮرد 
اﻃﻼﻋـﺎت .  ﺗـﺸﺨﻴﺺ داده ﺷـﺪه ﺑﻮدﻧـﺪ، ﺑﺮرﺳـﻲ ﺷـﺪ HAC
ﻢ ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ، ﺳﻄﺢ ﺧﻮﻧﻲ ﺟﻌﻪ، ﻋﻼﻳﺟﻨﺲ، ﻋﻠﺖ ﻣﺮاﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ﺳﻦ، 
ﺳﺘﺮون، اﻧﺪروﺳـﺘﻨﺪﻳﻮن و ﻮ ﻫﻴﺪروﻛﺴﻲ ﭘﺮوژﺳﺘﺮون، ﺗﺴﺘ 71
اﻧﺪروﺳـﺘﺮون ﻗﺒـﻞ و در ﺻـﻮرت ﻟـﺰوم ﺑﻌـﺪ از  ﻫﻴـﺪرواﭘﻲ دي
  و ﺳـﻄﺢ ﺧـﻮﻧﻲ ﺳـﺪﻳﻢ، ﭘﺘﺎﺳـﻴﻢ، رﻧـﻴﻦ و HTCAﺗﺤﺮﻳﻚ ﺑـﺎ 
آﻟﺪوﺳــﺘﺮون و ﻫﻤﭽﻨــﻴﻦ ﻛﺎرﻳﻮﺗﻴــﭗ ﭘــﺲ از اﺳــﺘﺨﺮاج از 
اﻃﻼﻋﺎت ﺑـﻪ دﺳـﺖ . ﺗﻲ ﺛﺒﺖ ﺷﺪﻧﺪ ﻫﺎي اﻃﻼﻋﺎ ﻫﺎ در ﻓﺮم  ﭘﺮوﻧﺪه
 ﻣﻮرد ﺗﺠﺰﻳـﻪ و ﺗﺤﻠﻴـﻞ آﻣـﺎري SSPSاﻓﺰار آﻣﺪه ﺑﻪ ﻛﻤﻚ ﻧﺮم 
  . ﺖــﻗﺮار ﮔﺮﻓ
ﺎري ﻛﻪ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻫﻴﭙـﺮﭘﻼزي ﻣـﺎدرزادي آدرﻧـﺎل ــ ﺑﻴﻤ 42از     
 ﺑﻪ اﻧﺴﺘﻴﺘﻮ ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﻧﻤﻮده ﺑﻮدﻧـﺪ، 0831 ﺗﺎ 0731ﻫﺎي در ﺳﺎل 
ز  ﺑﻴﻤﺎر ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻧﺎﻗﺺ ﺑﻮدن اﻃﻼﻋﺎت ﺛﺒﺖ ﺷﺪه در ﭘﺮوﻧـﺪه ا 5
 11 ﺑﻴﻤــﺎر ﺷــﺎﻣﻞ 91ﻣﻄﺎﻟﻌــﻪ ﺣــﺬف ﺷــﺪﻧﺪ و در ﻧﻬﺎﻳــﺖ 
  . ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ%( 24) ﭘﺴﺮ8و %( 85)دﺧﺘﺮ
 ﮔـﺮوه 3ﺑﻴﻤﺎران از ﻧﻈﺮ ﺳﻦ ﻣﺮاﺟﻌﻪ و ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ﺑـﻪ     
ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﺑﺪﻳﻦ ﺻﻮرت ﺑـﻮد ﺑﻨﺪي ﺑﺮاﺳﺎس  ﺗﻘﺴﻴﻢ. ﺗﻘﺴﻴﻢ ﺷﺪﻧﺪ 
 ﻣﺎﻫـﻪ اول 2 دﺧﺘﺮ ﺑﻮد ﻛﻪ در 5 ﭘﺴﺮ و 5 ﮔﺮوه اول ﺷﺎﻣﻞ ﻛﻪ؛
ﺎ ﺑـﺮوز ﻛﺮﻳـﺰ آدرﻧـﺎل ــ ـﻲ و ﻳ ــ ـﻧﺪﮔﻲ ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ اﺑﻬـﺎم ﺗﻨﺎﺳﻠ ز
ﻣﺘﻮﺳﻂ ﺳـﻦ ﭘـﺴﺮان و دﺧﺘـﺮان اﻳـﻦ . ﺪــﻣﺮاﺟﻌﻪ ﻧﻤﻮده ﺑﻮدﻧ 
.  روز ﺑـﻮد71/3 و 34/5ﺺ ﺑـﻪ ﺗﺮﺗﻴـﺐ ــﮔـﺮوه ﻫﻨﮕـﺎم ﺗـﺸﺨﻴ
ﻦ ﻛـﻮدﻛﻲ ﺑـﻪ ــ ـﻪ در ﺳﻨﻴ ــﻮد ﻛ ــﺮ ﺑ ــ ﭘﺴ 3ﮔﺮوه دوم ﺷﺎﻣﻞ 
ﺳـﻦ . ﻢ ﺑﻠـﻮغ زودرس ﻣﺮاﺟﻌـﻪ ﻧﻤـﻮده ﺑﻮدﻧـﺪ ﻋﻠﺖ ﺑﺮوز ﻋﻼﻳ ـ
.  ﺳـﺎل ﺑـﻮد 5±1/36ﺺ ــ اﻳﻦ ﺑﻴﻤـﺎران ﻫﻨﮕـﺎم ﺗـﺸﺨﻴ ﻣﺘﻮﺳﻂ
ﻮغ ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ ــ ـﺲ از ﺑﻠ ــ ـد ﻛـﻪ ﭘ  دﺧﺘﺮ ﺑـﻮ 6ﮔﺮوه ﺳﻮم ﺷﺎﻣﻞ 
ﺳـﻦ . ﻢ ﻫﻴﭙﺮاﻧﺪروژﻧﻴـﺴﻢ ﻣﺮاﺟﻌـﻪ ﻧﻤـﻮده ﺑﻮدﻧـﺪﺑـﺮوز ﻋﻼﻳـ
.  ﺳـﺎل ﺑـﻮد52±5/2ﻣﺘﻮﺳـﻂ اﻳـﻦ ﺑﻴﻤـﺎران ﻫﻨﮕـﺎم ﺗـﺸﺨﻴﺺ 
 ﻧـﺸﺎن داده 1ﺗﻮزﻳﻊ ﺳﻨﻲ و ﺟﻨﺴﻲ ﺑﻴﻤﺎران در ﻧﻤﻮدار ﺷﻤﺎره 
  . ﺷﺪه اﺳﺖ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  ﺗﻮزﻳﻊ ﺳﻨﻲ و ﺟﻨﺴﻲ ﺑﻴﻤﺎران -1ﻧﻤﻮدار ﺷﻤﺎره 
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  ﻓﺮزاﻧﻪ روﺣﺎﻧﻲ و دﻛﺘﺮ آرﺗﻴﻦ ﮔﺮﻳﮕﻮرﻳﺎندﻛﺘﺮ                                   آدرﻧﺎل ﺳﺎﻟﻪ ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ و ﺷﻴﻮع اﻧﻮاع ﻫﻴﭙﺮﭘﻼزي ﻣﺎدرزادي01ﺑﺮرﺳﻲ 
16ﻣﺠﻠﻪ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ اﻳﺮان                                                    4831 ﭘﺎﻳﻴﺰ/ 74ره ﺷﻤﺎ/ دوره دوازدﻫﻢ
ﺪي ﺑـﺪﻳﻦ ﺻـﻮرت ــ ـﺑﻨﻲ ﺗﻘـﺴﻴﻢ ــﺮات ﺑﺎﻟﻴﻨ ــﺮ ﺗﻈﺎﻫ ــ    از ﻧﻈ 
ﺎم ـﺖ اﺑﻬــــ ﺑﻴﻤـﺎر ﺑـﻪ ﻋﻠ6 ﺑﻴﻤـﺎر ﮔـﺮوه اول، 01 از ، ﻛـﻪﺑـﻮد
ﻮده ﺑﻮدﻧـﺪ، ــ ـﻪ ﻧﻤ ــ ـﺎل ﻣﺮاﺟﻌ ــ ـﺰ آدرﻧ ــ ـﺗﻨﺎﺳﻠﻲ و ﺑﺮوز ﻛﺮﻳ 
ﻮع ـ از ﻧ ـﻼزــ ﻫﻴﺪروﻛـﺴﻴ 12ﺮ ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ ﻛﻤﺒـﻮد ــ دﺧﺘ 3ﻪ ــﻛ
ﻛ ــﺴﻲ  ﺑﺘﺎﻫﻴﺪرو3ﺮ ﻣﺒ ــﺘﻼ ﺑ ــﻪ ﻛﻤﺒ ــﻮد ــ ﭘ ــﺴ3 و داﻓ ــﻊ ﻧﻤ ــﻚ 
 2. ﺪـــﻚ ﺑﻮدﻧـــﻊ ﻧﻤـــﺪ دﻫﻴـﺪروژﻧﺎز از ﻧـﻮع داﻓـ ــﻴاﺳﺘﺮوﻳ
ﻮده ﺑﻮدﻧـﺪ ﻛـﻪ ــ ـﻪ ﻧﻤ ــ ـﻲ ﻣﺮاﺟﻌ ــﺮ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ اﺑﻬﺎم ﺗﻨﺎﺳﻠ ــدﺧﺘ
ﻼز از ﻧ ــﻮع ــ ﻫﻴﺪروﻛ ــﺴﻴ12ﻮد ـ ـــﻪ ﻛﻤﺒـ ـــﻼ ﺑـ ـــﻲ ﻣﺒﺘـ ـــﻳﻜ
ﻲ در ــ ـم ﺗﻨﺎﺳﻠ وﻳﺮﻳﻠﻴﺰان ﺳﺎده ﺑﻮد و دﻳﮕﺮي ﻋـﻼوه ﺑـﺮ اﺑﻬـﺎ 
ﻮن ــ ﺳـﺎﻟﮕﻲ دﭼـﺎر ﻫﻴﭙﺮﺗﺎﻧـﺴﻴ51/5دوره ﻧـﻮزادي، در ﺳـﻦ 
 ﻫﻴﺪروﻛـﺴﻴﻼز 11ﻮد ــ ـﺷﺪه ﺑﻮد و ﺗﻨﻬـﺎ ﺑﻴﻤـﺎر ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ ﻛﻤﺒ 
ﺎ دﺳﺘﮕﺎه ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ ﺧـﺎرﺟﻲ ﻛـﺎﻣًﻼ ﭘـﺴﺮاﻧﻪ و ــﺮ ﺑ ــ ﭘﺴ 2. ﻮدــﺑ
ﻪ ﻋﻠـﺖ ــ ـﻪ ﺑ ــ ـﻚ ﻃﺮﻓ ــ ـﻮرت ﻳ ــ ـﺻﻪ ﺮده ﺑ ـــ ـﺑﻴﻀﻪ ﻧﺰول ﻧﻜ 
 ﻲــ ـ ﻫﻴﭙﺮﻛﺎﻟﻤﻲ وــ ـﺮﻣﺪ، دﻫﻴﺪراﺗﺎﺳـﻴﻮن، ﻫﻴﭙﻮﻧﺎﺗ ــاﺧﺘﻼل رﺷ 
ﺪ ﻛﻪ ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ ﻛﻤﺒـﻮد ــﻮده ﺑﻮدﻧ ــﻪ ﻧﻤ ــﻣﺮاﺟﻌ( ﻛﺮﻳﺰ آدرﻧﺎل )
  . ﺪــﻚ ﺑﻮدﻧــ ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز از ﻧﻮع داﻓﻊ ﻧﻤ12
ﻢ ﺑﻠـﻮغ زودرس ﭘﺴﺮ ﮔﺮوه دوم ﻛﻪ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﺑﺮوز ﻋﻼﻳ  3ﻫﺮ     
ﻪ ــ ـﻣﺮاﺟﻌ( رﺷﺪ ﻣﻮﻫﺎي زﻫـﺎر، ﺑﺰرﮔـﻲ آﻟـﺖ ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ )ﻣﺤﻴﻄﻲ
ﺪروﻛ ــﺴﻴﻼز از ﻧ ــﻮع  ﻫﻴ12ﻧﻤ ــﻮده ﺑﻮدﻧ ــﺪ، ﻣﺒ ــﺘﻼ ﺑ ــﻪ ﻛﻤﺒ ــﻮد 
ﻪ ــ ـﺮوه ﺑ ــ ـﻦ ﮔ ــ ـﺮان اﻳ ــﻲ از ﭘﺴ ــﻳﻜ. وﻳﺮﻳﻠﻴﺰان ﺳﺎده ﺑﻮدﻧﺪ 
ﻦ ــ ـــﺳﭘﻴـ ــﺸﺮﻓﺘﻪ ﺑـ ــﻮدن ﺺ دﻳﺮﻫﻨﮕـ ــﺎم و ــﻋﻠـ ــﺖ ﺗـ ــﺸﺨﻴ
ﻲ دﭼﺎر ﺑﻠﻮغ زودرس ﻣﺮﻛﺰي ــ ﺳﺎﻟﮕ 7ﻦ ــ در ﺳ ،ﻲــاﺳﺘﺨﻮاﻧ
  . ﺷﺪه ﺑﻮد
ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴـﺴﻢ و (  دﺧﺘـﺮ 6)ﺎران ﮔـﺮوه ﺳـﻮم ــﺑﻴﻤ    
ﺎ ـ ـــﻬﺮ از آﻧـ ـــ ﻧﻔ4، ﻛ ــﻪ ﺪـ ـــﻮده ﺑﻮدﻧـ ـــﻪ ﻧﻤـ ـــﭼ ــﺎﻗﻲ ﻣﺮاﺟﻌ
   دﺧﺘــﺮ از اﻳﻦ ﮔــﺮوه5. ﺪـــﺰ داﺷﺘﻨــﻲ ﻧﻴــﻼﻻت ﻗﺎﻋﺪﮔــاﺧﺘ
  
  
  
  
  
  
  
  
 1 ﻫﻴﺪروﻛـﺴﻴﻼز و 12ﻞ ﻏﻴﺮﻛﻼﺳﻴﻚ ﻛﻤﺒﻮد ــﻪ ﺷﻜ ــﻼ ﺑ ــﻣﺒﺘ
 ﺑﺘﺎﻫﻴﺪروﻛـﺴﻲ 3ﻼﺳـﻴﻚ ﻛﻤﺒـﻮد ﻞ ﻏﻴﺮﻛ ــ ـدﺧﺘﺮ ﻣﺒﺘﻼ ﺑـﻪ ﺷﻜ 
  . ﻴﺪ دﻫﻴﺪروژﻧﺎز ﺑﻮداﺳﺘﺮوﻳ
ﻲ در ﺑﻴﻤ ــﺎران ـ ـــﻟﻴﻨﺮ ﺑﺎـ ـــﻦ ﺗﻈﺎﻫـ ـــﺗﺮﻳ در ﻣﺠﻤ ــﻮع ﺷــﺎﻳﻊ    
  در درﺟـﻪ اول اﺑﻬـﺎم ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ و ﺑﺮرﺳﻲ ﺷﺪه در اﻳـﻦ ﺗﺤﻘﻴـﻖ 
 و در درﺟﻪ ﺳـﻮم آﻛﻨـﻪ و ﺳﭙﺲ اﺑﻬﺎم ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ و ﻛﺮﻳﺰ آدرﻧﺎل 
درﺻﺪ ﻓﺮاواﻧﻲ ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ﺑﻴﻤـﺎران در . ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ ﺑﻮد 
  . آﻣﺪه اﺳﺖ2ﻧﻤﻮدار ﺷﻤﺎره 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
ﻤﺎران ﺑﻪ ﻣﺮاﻛﺰ درﺻﺪ ﻓﺮاواﻧﻲ ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ﺑﻴ -2ﻧﻤﻮدار ﺷﻤﺎره 
  درﻣﺎﻧﻲ
  
ﻣﺒﺘﻼ %( 37/7) ﺑﻴﻤﺎر41 ،ﻲــﺮ اﻧﻮاع اﺧﺘﻼﻻت آﻧﺰﻳﻤــ    از ﻧﻈ
ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻛﻤﺒﻮد %( 12) ﺑﻴﻤﺎر4ﻼز، ــ ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴ12ﻮد ــﺑﻪ ﻛﻤﺒ
ﻣﺒﺘﻼ %( 5/2) ﺑﻴﻤﺎر1ﻴﺪ دﻫﻴﺪروژﻧﺎز و ﻴﺪروﻛﺴﻲ اﺳﺘﺮوﻳ ﺑﺘﺎﻫ3
 ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز ﺑﻮد ﻛﻪ درﺻﺪ ﻓﺮاواﻧﻲ و ﺗﻮزﻳﻊ 11ﺑﻪ ﻛﻤﺒﻮد 
 1ﺎران در اﻧﻮاع اﺧﺘﻼﻻت آﻧﺰﻳﻤﻲ در ﺟﺪول ﺷﻤﺎره ﺟﻨﺴﻲ ﺑﻴﻤ
  . آﻣﺪه اﺳﺖ
  
  
  
  
  
  
  
  
  ﺟﺪول ﺗﻮزﻳﻊ ﺟﻨﺲ اﻧﻮاع اﺧﺘﻼﻻت آﻧﺰﻳﻤﻲ-1ﺟﺪول ﺷﻤﺎره
  DHO-12  ﺑﻴﻤﺎري
  داﻓﻊ ﻧﻤﻚ
 DHO-12
  وﻳﺮﻳﻠﻴﺰان ﺳﺎده
 DHO-12
  ﻏﻴﺮﻛﻼﺳﻴﻚ
 DSH-B3
  ﻛﻼﺳﻴﻚ داﻓﻊ ﻧﻤﻚ
 DSH-B3
  ﻏﻴﺮﻛﻼﺳﻴﻚ
 DHO-B11
  -  -  %51/7  -  %51/7  %01/5  ﭘﺴﺮ
  %5/3  %5/3  -  %62/3  %5/3  %51/7  دﺧﺘﺮ
  %5/3  %5/3  %51/7  %62/3  %12  %62/3  ﺟﻤﻊ
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  ﺑﺤﺚ
 natilopaeN ﺗﻮﺳـﻂ 5681 در ﺳـﺎل HAC    اوﻟـﻴﻦ ﻣـﻮرد 
 ﻧﺎﺷﻲ از ﻛﻤﺒـﻮد HACﻣﻮارد، % 09 در ﺑﻴﺶ از (6).ﮔﺰارش ﺷﺪ 
ﻛﻪ ﺑﻪ دو ﺷـﻜﻞ ﻛﻼﺳـﻴﻚ و ( 7-01) ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز اﺳﺖ 12آﻧﺰﻳﻢ 
 ﻛﻼﺳــﻴﻚ آن ﺷــﻴﻮع ﺷــﻜﻞ . ﻧﻤﺎﻳ ــﺪﻏﻴﺮﻛﻼﺳــﻴﻚ ﺗﻈ ــﺎﻫﺮ ﻣ ــﻲ 
 00051 ﺗـﺎ 0005 در 1ﺑﺮاﺳﺎس ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي از ﺣـﺪود 
 ﺗﻮﻟـﺪ 007 ﺗـﺎ 003 در 1 ﺗـﺎ (21و 11)ﺗﻮﻟﺪ زﻧﺪه در ﺟﻤﻌﻴﺖ ﻏﺮﺑﻲ 
 ﺷـﻜﻞ (41و 31). ﻣﺘﻐﻴـﺮ اﺳـﺖ kipuYزﻧﺪه در ﻣﻴﺎن اﺳﻜﻴﻤﻮﻫﺎي 
ﻊ ﻮن ﺳـﺎده و داﻓ ـﻞ وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳﻴ ﻪ دو ﺷﻜ ﻛﻼﺳﻴﻚ ﺑﻴﻤﺎري ﻧﻴﺰ ﺑ 
  . ﻧﻤﺎﻳﺪ  ﻣﻲﻧﻤﻚ ﺗﻈﺎﻫﺮ
ﻢ ﻫﻴﭙﺮاﻧﺪروژﻧﻴﺴﻢ دارﻧـﺪ ﺑـﻪ ﻛﻤﺒـﻮد  ﻋﻼﻳ ، ﻛﻪ ﺗﻨﻬﺎ ﺑﻴﻤﺎراﻧﻲ    
.  ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز از ﻧﻮع وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳﻴﻮن ﺳـﺎده ﻣﺒـﺘﻼ ﻫـﺴﺘﻨﺪ 12
ﺮان ﺑـــﻪ ﻋﻠـــﺖ ده، دﺧﺘـــدر ﻧـــﻮع وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳـــﻴﻮن ﺳـــﺎ
ﻫـﺎي ﻓـﺮج و  ﻫﻴﭙﺮاﻧﺪروژﻧﻴـﺴﻢ ﺑـﺎ ﻛﻠﻴﺘﻮروﻣﮕـﺎﻟﻲ، ﻓﻴـﻮژن ﻟـﺐ
ﻫ ــﺎي اورﺗ ــﺮال و در ﻧﺘﻴﺠ ــﻪ اﺑﻬ ــﺎم ﺗﻨﺎﺳ ــﻠﻲ ﻣﺮاﺟﻌ ــﻪ  ﭼ ــﻴﻦ
ﻗـﺪر ﺷـﺪﻳﺪ اﺳـﺖ ﻛـﻪ ﺑـﻪ   اﺑﻬﺎم ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ آن ﮔﺎﻫﻲ (51).ﻧﻤﺎﻳﻨﺪ ﻣﻲ
  . ﺷﻮد ﺪو ﺗﻮﻟﺪ ﻣﻨﺠﺮ ﻣﻲـﺖ در ﺑــﺐ ﺟﻨﺴﻴــﺺ ﻧﺎﻣﺘﻨﺎﺳــﺗﺸﺨﻴ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
 (61-81). اﺳـﺖ HACﺴﻢ ﻣﻮﻧـﺚ، ﭘﺴﻮدوﻫﺮﻣﺎﻓﺮودﻳ ـﺗـﺮﻳﻦ  ﺷﺎﻳﻊ
ﺮان ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻧﻮع وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳـﻴﻮن ــدﺳﺘﮕﺎه ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ ﺧﺎرﺟﻲ ﭘﺴ 
ﻟ ــﺪ ﺎل اﺳــﺖ، ﻟ ــﺬا در زﻣ ــﺎن ﺗﻮ ـ ـــﺳــﺎده، در زﻣ ــﺎن ﺗﻮﻟ ــﺪ ﻧﺮﻣ 
ﻪ ﻋﻠـــﺖ ــ ـــﻲ ﺑــ ـــﺗـــﺸﺨﻴﺺ داده ﻧـ ــﺸﺪه و در دوران ﻛﻮدﻛ
زودرس ﻣﺤﻴﻄـﻲ ﺑـﻪ ﺻـﻮرت ﻢ ﺑﻠـﻮغ ﻫﻴﭙﺮاﻧﺪروژﻧﻴﺴﻢ ﺑﺎ ﻋﻼﻳ 
ي، ﺑﺰرﮔﻲ آﻟﺖ ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ، ﺗـﺴﺮﻳﻊ رﺷـﺪ ﻗـﺪ  ،رﺷﺪ ﻣﻮﻫﺎي زﻫﺎر 
 ﺳــﻦ اﺳــﺘﺨﻮاﻧﻲ و در ﻧﻬﺎﻳ ــﺖ ﺑ ــﺴﺘﻪ ﺷــﺪن ﻪ ﺑ ــﻮدنﭘﻴ ــﺸﺮﻓﺘ
ﻓﻴـﺰي و ﻛﻮﺗ ــﺎﻫﻲ ﻗـﺪ ﻣﺮاﺟﻌــﻪ زودرس ﺻـﻔﺤﺎت رﺷـﺪ اﭘ ــﻲ 
 وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳـ ــﻴﻮن ﺳـ ــﺎده ﻛﻤﺒـ ــﻮد  ﻧـ ــﻮع(02و 91).ﻧﻤﺎﻳﻨـ ــﺪ ﻣـ ــﻲ
ﺗـﺮﻳﻦ ﻋﻠـﺖ ﺑﻠـﻮغ زودرس ﻣﺤﻴﻄـﻲ در ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز ﺷﺎﻳﻊ 12
   (22و 12).ﭘﺴﺮان اﺳﺖ
را % 24را دﺧﺘــﺮان و % 85 ﺑﻴﻤــﺎر ﻣــﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌــﻪ، 91از     
دادﻧﺪ ﻛﻪ اﻳﻦ ﻧﺴﺒﺖ دﺧﺘﺮ ﺑﻪ ﭘـﺴﺮ ﺑـﺎ ﻧﺘـﺎﻳﺞ ﭘﺴﺮان ﺗﺸﻜﻴﻞ ﻣﻲ 
 ﻧﻴﺰ ﻫﻤﺎﻫﻨﮕﻲ دارد و ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑـﻪ (2ﺟﺪول ﺷﻤﺎره )ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت دﻳﮕﺮ 
 ﺑﻴﻤﺎري ارﺛـﻲ اﺗـﻮزوم ﻣﻐﻠـﻮب اﺳـﺖ و ﺑﺮﺗـﺮي HACﻛﻪ  اﻳﻦ
ﺗﻮان ﮔﻔﺖ ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺑﻴﻤـﺎران ﭘـﺴﺮ ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ ﺟﻨﺴﻲ ﻧﺪارد، ﻣﻲ 
 . ﺑﺎﺷﺪ  دﺷﻮارﺗﺮ از دﺧﺘﺮان ﻣﻲHAC
  
  
  
  
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﻣﺨﺘﻠﻒ در HACﺗﻮزﻳﻊ ﺟﻨﺴﻲ و ﻓﺮاواﻧﻲ اﻧﻮاع اﺧﺘﻼﻻت آﻧﺰﻳﻤﻲ  -2ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
  DHO12وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳﻴﻮن ﺳﺎده   DHO12ﺷﻜﻞ ﻛﻼﺳﻴﻚ   ﭘﺴﺮ  دﺧﺘﺮ  ﺗﻌﺪاد ﺑﻴﻤﺎران  
  -  %48  %34  %75  895  (42و 32) ﻛﺸﻮرﻫﺎي اروﭘﺎي ﻣﺮﻛﺰيJ scavoK*
  %16/2  %58/7  %91  %18  372  (52) ﺗﺮﻛﻴﻪN rimednaK
  %92/1  %79  %44/6  %55/3  051  (62) ﺳﻮﺋﺪA nelihT
  %52  %98  -  -  011  (72) ﺳﻮﺋﻴﺲAE redreW
  %22/2  %09  %23  %86  06  (82) ﻛﻮﻳﺖMM inabuL
  %02  %18  -  -  193  (92)آذر اﻳﺮان رزاﻗﻲ
  %53/7   ﺑﻴﻤﺎر24  %05  %05  -  (03)ﺳﻨﮕﺎﭘﻮرYK ekoL**
  -  %78  -  -  2641  (13) ژاﭘﻦriganayakaT
  DHO71 DSHB3 DHO11   DHO12ﻏﻴﺮﻛﻼﺳﻴﻚ   DHO12داﻓﻊ ﻧﻤﻚ   
  -  -  %1/3  %7/9  -  (42و 32) ﻛﺸﻮرﻫﺎي اروﭘﺎي ﻣﺮﻛﺰيJ scavoK*
  %0/4  %1/1  %31/5  -  %83/8  (52) ﺗﺮﻛﻴﻪN rimednaK
  -  %1/5  %1/5  %5  %07/9  (62) ﺳﻮﺋﺪA nelihT
  -  %2/7  %4/5  -  %57  (72) ﺳﻮﺋﻴﺲAE redreW
  -  %5  %5  -  %77/8  (82) ﻛﻮﻳﺖMM inabuL
  %0/5  %1/8  %61  %4  %67  (92)آذر اﻳﺮان رزاﻗﻲ
  -  -  -  -  %46/3  (03)ﺳﻨﮕﺎﭘﻮرYK ekoL**
  -  -  -  -  -  (13) ژاﭘﻦriganayakaT
 ﻣﻮرد ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻛﻤﺒﻮد  در ﻓﻘﻂekol ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ **.  اﺗﺮﻳﺶ، ﺟﻤﻬﻮري ﭼﻚ، اﺳﻠﻮاﻛﻲ، اﺳﻠﻮاﻧﻴﺎ، ﻣﺠﺎرﺳﺘﺎن: ﻛﺸﻮرﻫﺎي اروﭘﺎﻳﻲ ﻣﺮﻛﺰي ﻋﺒﺎرﺗﻨﺪ از*
ﻛﻤﺒﻮد : DHO11ﻴﺪ دﻫﻴﺪروژﻧﺎز، وﻳ ﺑﺘﺎﻫﻴﺪروﻛﺴﻲ اﺳﺘﺮ3ﻛﻤﺒﻮد : DSHB3 ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز، 12ﻛﻤﺒﻮد : DHO12. ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز ﺑﻮده اﺳﺖ12
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 ﻫﻴﺪروﻛـــ ــﺴﻴﻼز 12    در ﻣﻄﺎﻟﻌـــ ــﻪ ﻓـــ ــﻮق ﻛﻤﺒـــ ــﻮد    
ﻣﻮارد % 55/6اﺧﺘﻼل آﻧﺰﻳﻤﻲ ﺑﻮد ﻛﻪ ( ﻣﻮارد% 86/4)ﺗﺮﻳﻦ ﺷﺎﻳﻊ
 را ﻧﻮع وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳﻴﻮن ﻣﻮارد آن % 44/4ا ﻧﻮع داﻓﻊ ﻧﻤﻚ و رآن 
درﺻــﺪ ﺑﻴﻤــﺎران ﻣﺒــﺘﻼ ﺑــﻪ ﻧــﻮع . دادﺳــﺎده ﺗــﺸﻜﻴﻞ ﻣــﻲ 
 (32-13)وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳﻴﻮن ﺳﺎده و داﻓﻊ ﻧﻤـﻚ در ﻣﻄﺎﻟﻌـﺎت ﻣﺨﺘﻠـﻒ 
 ﻧـﻮع ، ذﻛﺮ ﺷﺪه اﺳﺖ ﻛﻪ در اﻛﺜﺮ ﻣﻄﺎﻟﻌـﺎت 2در ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
  . ﺗﺮ از ﻧﻮع وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳﻴﻮن ﺳﺎده ﺑﻮده اﺳﺖ داﻓﻊ ﻧﻤﻚ ﺷﺎﻳﻊ
 ﻧـــﻮع وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳـــﻴﻮن ﺳـــﺎده ﻛﻤﺒـــﻮد ﻣﺒﺘﻼﻳـــﺎن ﺑـــﻪ    
 دﺧﺘـﺮ ﻛـﻪ 1 :ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻋﺒﺎرت ﺑﻮدﻧﺪ از 12
 ﭘﺴﺮ ﻛﻪ ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ 3 و ﻠﺖ اﺑﻬﺎم ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ در دوران ﻧﻮزادي ﺑﻪ ﻋ 
 ﺳﺎﻟﮕﻲ ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﻧﻤـﻮده 7و 5، 3ﺑﻠﻮغ زودرس ﻣﺤﻴﻄﻲ در ﺳﻦ 
 ﺳﺎﻟﮕﻲ ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﻧﻤﻮده ﺑﻮد، ﺑﻌـﺪﻫﺎ 7ﭘﺴﺮي ﻛﻪ در ﺳﻦ . ﺑﻮدﻧﺪ
ﺑﻠـﻮغ . ﻧﻴﺰ ﻣﺒﺘﻼ ﺷـﺪ ( ﻫﺎﺑﺰرﮔﻲ ﺑﻴﻀﻪ ) ﺑﻠﻮغ زودرس ﻣﺮﻛﺰي ﺑﻪ
زودرس ﻣﺮﻛﺰي ﻳﻜـﻲ از ﻋـﻮارض ﺷـﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷـﺪه ﻫﻴﭙـﺮﭘﻼزي 
 آن ﻓﻌـﺎل ﺷـﺪن ﻣﺤـﻮر ﻣﺎدرزادي آدرﻧﺎل اﺳﺖ ﻛـﻪ ﻣﻜﺎﻧﻴـﺴﻢ 
ﻮﻳﻪ ﺑﻪ ﺗﻤﺎس ﻃﻮﻻﻧﻲ ﻣﺪت ـ ﮔﻨﺎد، ﺛﺎﻧ ـ ﻫﻴﭙﻮﻓﻴﺰ ﻫﻴﭙﻮﺗﺎﻻﻣﻮس ـ ـ
ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ ( اﺳـﺘﺮوژن ﻳـﺎ اﻧـﺪروژن)ﻴﺪﻫﺎي ﺟﻨـﺴﻲﺑـﺎ اﺳـﺘﺮوﻳ
   (33و 23).ﺑﺎﺷﺪ  دﻳﺮﻫﻨﮕﺎم ﻳﺎ ﻋﺪم ﻛﻔﺎﻳﺖ درﻣﺎن ﻣﻲﺗﺸﺨﻴﺺ
 ﺑﻴﻤﺎر ﻣﺒﺘﻼ 61روي ﻛﻪ  segdirB و elfleoWدر ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت     
 ﻣـﻮرد 1 ﻧﻴـﺰ ﺑﺎ وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳﻴﻮن ﻛﺎﻣﻞ ﺻﻮرت ﮔﺮﻓـﺖ  HACﺑﻪ 
  ( 53و 43). ﮔﺰارش ﺷﺪHACﺑﻠﻮغ زودرس ﻣﺮﻛﺰي ﺑﻪ دﻧﺒﺎل 
 ﺳـﺎل 5±1/36ﻣﺘﻮﺳﻂ ﺳﻦ ﭘﺴﺮان ﻫﻨﮕﺎم ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺑﻴﻤـﺎري     
در ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ ﺑﺎ زﻣﺎن ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺑﻴﻤـﺎري در دﺧﺘـﺮان ﻛـﻪ ﺑﻮد ﻛﻪ 
ﺑﺎﺷـﺪ و در دوران ﻧﻮزادي اﺳﺖ، ﺑﻪ ﻃﻮر ﻣﺸﺨﺼﻲ ﺑﺎﻻﺗﺮ ﻣـﻲ 
  . ﺑﺎﺷﺪ  در ﭘﺴﺮان ﻣﺒﺘﻼ ﻣﻲHACﻧﺸﺎﻧﮕﺮ ﺗﺎﺧﻴﺮ در ﺗﺸﺨﻴﺺ 
،  ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز ﻧـﻮع داﻓـﻊ ﻧﻤـﻚ 12ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻛﻤﺒﻮد     
ﻢ ﻫﻴﭙﺮاﻧﺪروژﻧﻴـﺴﻢ، ﻛﻤﺒـﻮد ﻋﻼوه ﺑﺮ ﻛﻤﺒﻮد ﻛﻮرﺗﻴﺰول و ﻋﻼﻳ 
آﻟﺪوﺳﺘﺮون ﻧﻴﺰ دارﻧـﺪ ﻛـﻪ ﻣﻌﻤـﻮﻻً ﺑـﻪ ﺻـﻮرت ﻫﻴﭙﻮﻧـﺎﺗﺮﻣﻲ، 
 (ﻛﺮﻳـﺰ آدرﻧـﺎل )ﻴﻮن و در ﻧﻬﺎﻳﺖ ﺷـﻮك ﻫﻴﭙﺮﻛﺎﻟﻤﻲ، دﻫﻴﺪراﺗﺎﺳ 
 اﻳـﻦ ﮔـﺮوه (73و 63).ﺷـﻮد در ﻃﻲ دو ﻫﻔﺘﻪ اول زﻧﺪﮔﻲ ﺑﺎرز ﻣـﻲ 
ﻧـﻮع داﻓـﻊ ﻧﻤـﻚ . دﻫﻨـﺪ ﻣـﻮارد ﻛﻼﺳـﻴﻚ را ﺗـﺸﻜﻴﻞ ﻣـﻲ% 57
ﺗـﺮﻳﻦ ﻋﻠـﺖ ﻧﺎرﺳـﺎﻳﻲ  ﻫﻴﭙـﺮﭘﻼزي ﻣـﺎدرزادي آدرﻧـﺎل، ﺷـﺎﻳﻊ
 ﺑﻴﻤﺎران ﭘﺴﺮ ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻧﻮع (83).ﺑﺎﺷﺪرﻧﺎل در ﺷﻴﺮﺧﻮاران ﻣﻲ آد
 ،ﺗﺮي از ﻧﻈﺮ ﻛﺮﻳﺰ آدرﻧﺎل ﻗﺮار دارﻧـﺪ داﻓﻊ ﻧﻤﻚ، در ﺧﻄﺮ ﺑﻴﺶ 
ﻛـﻪ ﺑـﻪ ( ﻣﺜـﻞ اﺑﻬـﺎم ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ )زﻳﺮا ﻫﻨﮕﺎم ﺗﻮﻟﺪ ﻋﻼﻣـﺖ دﻳﮕـﺮي 
 و ﻣﻌﻤـﻮﻻً دﻳﺮﺗـﺮ از دﺧﺘـﺮان (83)ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻛﻤﻚ ﻧﻤﺎﻳﺪ، ﻧﺪارﻧـﺪ 
  . ﺷﻮﻧﺪ ﺗﺸﺨﻴﺺ داده ﻣﻲ
 ﭘـﺴﺮ 2 دﺧﺘـﺮ و 3 ﺑﻪ ﻧﻮع داﻓـﻊ ﻧﻤـﻚ ﺷـﺎﻣﻞ ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ     
 ﺑﻴﻤﺎر ﺑﻪ ﻋﻠﺖ اﺑﻬﺎم ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ در ﺑـﺪو 2 دﺧﺘﺮ ﻣﺒﺘﻼ، 3 از .ﺑﻮدﻧﺪ
 ﺑﻴﻤﺎر ﻛﻪ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ وﻳﺮﻳﻠﻴﺰاﺳﻴﻮن ﺷﺪﻳﺪ، ﭘﺴﺮ ﺷـﻨﺎﺧﺘﻪ 1ﺗﻮﻟﺪ و 
ﻢ ﻛﺮﻳـﺰ آدرﻧـﺎل ﻳ ـ روزﮔﻲ ﺑﻪ ﻋﻠـﺖ ﺑـﺮوز ﻋﻼ 05ﺷﺪه ﺑﻮد در 
  . ﺗﺸﺨﻴﺺ داده ﺷﺪﻧﺪ
ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ ﻧـﻮع ﺳﻦ ﻣﺘﻮﺳﻂ ﺗﺸﺨﻴﺺ در دﺧﺘﺮان و ﭘﺴﺮان     
در ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ .  روزﮔـﻲ ﺑـﻮد 34/5و  71/3داﻓﻊ ﻧﻤﻚ ﺑـﻪ ﺗﺮﺗﻴـﺐ 
 ﻛ ــﺸﻮر اروﭘ ــﺎﻳﻲ ﻧﻴ ــﺰ ﺳــﻦ ﻣﺘﻮﺳــﻂ 5ﻣ ــﻮﻟﺘﻲ ﺳ ــﺎﻧﺘﺮال در 
 62 و 31 در دﺧﺘـﺮان و ﭘـﺴﺮان ﺑـﻪ ﺗﺮﺗﻴـﺐ HACﺗـﺸﺨﻴﺺ 
 و در ﺳﻮﺋﺪ ﺳﻦ ﻣﺘﻮﺳﻂ ﺗﺸﺨﻴﺺ اﻳﻦ ﺑﻴﻤـﺎري (42و 32)روزﮔﻲ
  ﻛﻪ ﻧﺸﺎﻧﮕﺮ ﻋـﺪم ﺗﻮاﻧـﺎﻳﻲ (62) روزﮔﻲ ﺑﻮده اﺳﺖ 12در ﭘﺴﺮان 
ﻢ ﻛﺮﻳـﺰ آدرﻧـﺎل ﻴﺺ ﭘـﺴﺮان ﻣﺒـﺘﻼ، ﻗﺒـﻞ از ﻇﻬـﻮر ﻋﻼﻳ ـﺗﺸﺨ
  . ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻲ
 ﺑـﻪ HACﺗﺸﺨﻴﺺ زودرس ﭘـﺴﺮان و دﺧﺘـﺮان ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ     
ﻣﻨﻈﻮر ﭘﻴﺸﮕﻴﺮي از ﺑﺮوز ﻛﺮﻳﺰ آدرﻧـﺎل و ﻣـﺮگ ﻧﺎﺷـﻲ از آن 
ﺪ اﻧﺠـﺎم ، از ﻓﻮاﻳ ـدر دوره ﻧﻮزادي و اﺧﺘﻼﻻت ﺗﻌﻴـﻴﻦ ﺟﻨـﺴﻴﺖ 
در ي ﻛﻪ ﺑﺎﺷﺪ، ﺑﻪ ﻃﻮر در دوران ﻧﻮزادي ﻣﻲ HACﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي 
 در ﭘ ــﺴﺮﻫﺎ و زﻣ ــﺎن HACﺳــﻮﺋﺪ ﺳــﻦ ﻣﺘﻮﺳــﻂ ﺗ ــﺸﺨﻴﺺ 
 12 ﺟﻨﺴﻴﺖ ﺑﺪون اﻧﺠﺎم ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﺑﻪ ﺗﺮﺗﻴﺐ ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺻﺤﻴﺢ 
 و 9 و در ﺻﻮرت اﻧﺠﺎم ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﺑﻪ ﺗﺮﺗﻴـﺐ (93و 62) روز 22و 
  .  روز ﺑﻮده اﺳﺖ3
ﺷﻜﻞ ﺧﻔﻴﻒ ﻫﻴﭙﺮﭘﻼزي آدرﻧﺎل ﺑـﺎ ﺷـﺮوع دﻳـﺮرس، اوﻟـﻴﻦ     
ﻴـﺪ را در ﻮﻳﻴﻦ زﻧـﺎن ﻛـﻪ ﮔﻠﻮﻛﻮﻛﻮرﺗﻴﻜﺑـﺎر ﺗﻮﺳـﻂ ﻣﺘﺨﺼـﺼ
ﻛـﺎر ﻪ درﻣـﺎن زﻧـﺎن ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ ﻫﻴﭙﺮاﻧﺪروژﻧﻴـﺴﻢ و ﻧـﺎزاﻳﻲ ﺑ  ـ
ﻢ ﻛﻠﻴﻨﻴﻜـﻲ ﺷـﻜﻞ ﻋﻼﻳـ. ﻧـﺪ، ﻣـﻮرد ﺗﻮﺟـﻪ ﻗـﺮار ﮔﺮﻓـﺖ ﺑﺮ ﻣـﻲ
 ﻫﻴﺪروﻛ ــﺴﻴﻼز، از روﻳ ــﺶ زودرس 12ﻏﻴﺮﻛﻼﺳ ــﻴﻚ ﻛﻤﺒ ــﻮد 
، (14)ﻫـﺎي ﺷـﺪﻳﺪ ﻛﻴـﺴﺘﻴﻚ  ﺗﺎ آﻛﻨـﻪ (04)ﻣﻮﻫﺎي زﻫﺎر در ﻛﻮدﻛﺎن 
( 44و 34). در زﻧﺎن ﻣﺘﻔـﺎوت اﺳـﺖ (24)ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ و اوﻟﻴﮕﻮﻣﻨﻮره 
ﺗﺮﻳﻦ اﺧـﺘﻼل  ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز ﺷﺎﻳﻊ 12ﺷﻜﻞ ﻏﻴﺮﻛﻼﺳﻴﻚ ﻛﻤﺒﻮد 
 ﻧﻔـﺮ ﺟﻤﻌﻴـﺖ 001ﻛﻪ از ﻫﺮ ( 54)اﺗﻮزوم ﻣﻐﻠﻮب در اﻧﺴﺎن اﺳﺖ 
  . دﻫﺪ  ﻧﻔﺮ رخ ﻣﻲ1ﻋﺎدي در 
 ﻓﺮزاﻧﻪ روﺣﺎﻧﻲ و دﻛﺘﺮ آرﺗﻴﻦ ﮔﺮﻳﮕﻮرﻳﺎندﻛﺘﺮ                                  آدرﻧﺎل ﺳﺎﻟﻪ ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ و ﺷﻴﻮع اﻧﻮاع ﻫﻴﭙﺮﭘﻼزي ﻣﺎدرزادي01ﺑﺮرﺳﻲ  
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ﺑﻴﻤﺎران ﺑﻪ ﺷﻜﻞ ﻏﻴﺮﻛﻼﺳﻴﻚ ﻛﻤﺒـﻮد % 53/7در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ     
درﺻـﺪ ﺑـﺎﻻي اﻳـﻦ ﺑﻴﻤـﺎران .  ﻫﻴﺪروﻛـﺴﻴﻼز ﻣﺒـﺘﻼ ﺑﻮدﻧـﺪ12
ﻫـﺎي ﻛﻮدﻛـﺎن ﻄﺎﻟﻌﺎت دﻳﮕﺮ ﻛـﻪ در ﻣﺮاﻛـﺰ ﺑﻴﻤـﺎري ﻧﺴﺒﺖ ﺑﻪ ﻣ 
اﻧﺠﺎم ﺷﺪه را ﺷـﺎﻳﺪ ﺑﺘـﻮان ﺑـﺎ اﺧـﺘﻼف ﮔـﺮوه ﺳـﻨﻲ ﺑﻴﻤـﺎران 
و ﻣﺮاﻛـﺰ ( ﺑـﺎﻟﻐﻴﻦ و ﻛﻮدﻛـﺎن )ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﻛﻨﻨﺪه ﺑـﻪ اﻧـﺴﺘﻴﺘﻮ ﻏـﺪد 
  . ﺗﻮﺟﻴﻪ ﻧﻤﻮد( ﻋﻤﺪﺗﺎً ﻛﻮدﻛﺎن)ﻓﻮق
ﻴﺪ دﻫﻴـﺪروژﻧﺎز ﺳـﺒﺐ  ﺑﺘﺎ ﻫﻴﺪرﻛﺴﻲ اﺳﺘﺮوﻳ 3ﻛﻤﺒﻮد آﻧﺰﻳﻢ     
 آﻟﺪوﺳـﺘﺮون و اﻓـﺰاﻳﺶ ﺗﺮﺷـﺢ ﻛﺎﻫﺶ ﺳﻨﺘﺰ ﻛﻮرﺗﻴﺰول و ﮔﺎه 
 =enoretsorednA ipE ordyHiD) ﻫﻴﺪرواﭘﻲ اﻧﺪروﺳﺘﺮون دي
 اﻓـﺮاد ﻣﺒـﺘﻼ ﻋـﻼوه ﺑـﺮ (64و 54).ﺷﻮدو ﭘﺮﮔﻨﻨﻮﻟﻮن ﻣﻲ ( AEHD
. ﻛﻤﺒﻮد ﻛـﻮرﺗﻴﺰول و آﻟﺪوﺳـﺘﺮون، اﺑﻬـﺎم ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ ﻧﻴـﺰ دارﻧـﺪ 
و ( 74) در دﺧﺘﺮان ﺳـﺒﺐ ﻛﻠﻴﺘﻮروﻣﮕـﺎﻟﻲ AEHDاﻓﺰاﻳﺶ ﺗﺮﺷﺢ 
 ﭘﺴﺮان ﺳـﺒﺐ ﻫﻴﭙﻮﺳـﭙﺎدﻳﺎزﻳﺲ ﺳﺘﺮون در ﻮﻛﻤﺒﻮد ﺗﺮﺷﺢ ﺗﺴﺘ 
 ﺑﺘﺎ ﻫﻴﺪروﻛـﺴﻲ 3دﻗﻴﻖ ﻛﻤﺒﻮد ﺷﻴﻮع . ﺷﻮدو ﻣﻴﻜﺮوﻓﺎﻟﻮس ﻣﻲ 
ﻧـﺴﺒﺖ ﺑـﺎﻻي ( 54.)ﺎﻣـﺸﺨﺺ اﺳـﺖﻴﺪ دﻫﻴـﺪروژﻧﺎز ﻧاﺳـﺘﺮوﻳ
ﻴﺪﻫﺎي ﺑـﻪ اﺳـﺘﺮوﻳ ( AEHDﭘﺮﮔﻨﻨﻮﻟـﻮن ـ )5∆ﻴﺪﻫﺎي اﺳـﺘﺮوﻳ 
ﻣﺸﺨـ ــﺼﻪ ﻛﻤﺒـ ــﻮد ( ن ـ اﻧﺪروﺳـ ــﺘﻨﺪﻳﻮن ﭘﺮوژﺳـ ــﺘﺮو)4∆
  ( 94و 84).ﻴﺪ دﻫﻴﺪروژﻧﺎز اﺳﺖﻴﺪروﻛﺴﻲ اﺳﺘﺮوﻳﺑﺘﺎﻫ3
ﺳـﻴﻚ  ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ ﺷـﻜﻞ ﻛﻼ ،ﺑﻴﻤـﺎران % 51/6در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻓـﻮق     
ﻴﺪ دﻫﻴﺪروژﻧﺎز ﺑﻮدﻧـﺪ ﻛـﻪ در  ﺑﺘﺎ ﻫﻴﺪروﻛﺴﻲ اﺳﺘﺮوﻳ 3ﻛﻤﺒﻮد 
ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ ﺑﺎ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت دﻳﮕﺮ درﺻﺪ ﻗﺎﺑﻞ ﺗﻮﺟﻬﻲ از ﺑﻴﻤﺎران را ﺑـﻪ 
در ﺑﺮرﺳـﻲ ﻣﺠـﺪد . (2ﺟﺪول ﺷـﻤﺎره )ﺧﻮد اﺧﺘﺼﺎص داده اﺳﺖ 
 ﺑﺘـﺎ 3ﺒـﻮد  ﺑـﻪ ﻛﻤ  ﭘـﺴﺮ ﻣﺒـﺘﻼ 3ﻫﺎ ﻣﺸﺨﺺ ﺷﺪ ﻛﻪ ﻫﺮ  ﭘﺮوﻧﺪه
ﻴﺪ دﻫﻴـﺪروژﻧﺎز ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ اﺑﻬـﺎم ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ ﻫﻴﺪروﻛـﺴﻲ اﺳـﺘﺮوﻳ
ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﻛﺮده ﺑﻮدﻧـﺪ و در ﻃـﻲ ﻣـﺪت ﺑﺮرﺳـﻲ ﻫﻴﭙﻮﻧـﺎﺗﺮﻣﻲ و 
 YX64 ﺑﻴﻤﺎر 3ﻛﺎرﻳﻮﺗﻴﭗ ﻫﺮ . ﻫﻴﭙﺮﻛﺎﻟﻤﻲ ﻧﻴﺰ ﭘﻴﺪا ﻛﺮده ﺑﻮدﻧﺪ 
ﻊ ﻧﻤـﻚ ﺑﻮدﻧـﺪ و در ﻣﻌﺎﻳﻨـﻪ دﺳـﺘﮕﺎه ـــ ﺑﻴﻤـﺎر داﻓ3ﺑـﻮد، ﻫـﺮ 
ﺎزﻳﺲ و  ﺑﻴﻤــﺎر، ﻣﻴﻜﺮوﻓــﺎﻟﻮس، ﻫﻴﭙﻮﺳــﭙﺎدﻳ3ﺗﻨﺎﺳــﻠﻲ ﻫــﺮ 
ﺑـﺎ ﺗﻮﺟـﻪ ﺑـﻪ ﻛﺎرﻳﻮﺗﻴـﭗ و داﻓـﻊ . اﺳﻜﺮوﺗﻮم دو ﺷﺎﺧﻪ داﺷﺘﻨﺪ 
  ycneicifed RAtS  ﺗــﺸﺨﻴﺺ3ﻧﻤــﻚ ﺑــﻮدن ﺑﻴﻤـ ـﺎران، 
ﻮد ــ ـ، ﻛﻤﺒ(nietorP yrotalugeR etucA cinegodioretS)
ﻴﺪ  ﺑﺘ ــﺎ ﻫﻴﺪروﻛ ــﺴﻲ اﺳ ــﺘﺮوﻳ 3ز و ﻛﻤﺒ ــﻮد  ﻫﻴﺪروﻛ ــﺴﻴﻼ12
 ycneicifed RAtSﭘﺴﺮان ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ . دﻫﻴﺪروژﻧﺎز ﻣﻄﺮح ﺷﺪ
، ﻓﻨﻮﺗﻴﭗ ﻛﺎﻣﻼً دﺧﺘﺮاﻧﻪ دارﻧﺪ، ﭘﺴﺮان YX64ﻢ ژﻧﻮﺗﻴﭗ رﻏ ﻋﻠﻲ
 ﻫﻴﺪروﻛـﺴﻴﻼز، دﺳـﺘﮕﺎه ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ ﺧـﺎرﺟﻲ 12ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻛﻤﺒـﻮد 
ﭘﺴﺮاﻧﻪ ﻧﺮﻣـﺎل و ﺣﺘـﻲ ﻫﻴﭙﺮاﻧﺪروژﻧﻴـﺴﻢ دارﻧـﺪ، اﻣـﺎ ﺑﻴﻤـﺎران 
ﻴﺪ دﻫﻴـﺪروژﻧﺎز ﺑـﻪ  ﺑﺘﺎ ﻫﻴﺪروﻛـﺴﻲ اﺳـﺘﺮوﻳ 3 ﺑﻪ ﻛﻤﺒﻮد ﻣﺒﺘﻼ
ﺳﺘﺮون و اﻧﺪروﺳـﺘﻨﺪﻳﻮن اﺑﻬـﺎم ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ ﻮﻋﻠـﺖ ﻛﻤﺒـﻮد ﺗـﺴﺘ
ﻟﺬا ﺑـﺎ ﺗﻮﺟـﻪ ﺑـﻪ ﻣﻌﺎﻳﻨـﻪ ﺑـﺎﻟﻴﻨﻲ اﻳـﻦ ﺑﻴﻤـﺎران و ﻏﻠﻈـﺖ . ارﻧﺪد
 ﺑـــﻪ AEHD و ﻧـــﺴﺒﺖ ﺑـــﺎﻻي AEHDﺳـــﺮﻣﻲ ﺑـــﺎﻻي 
 ﻫﻴﺪروﻛﺴﻲ ﭘﺮوژﺳﺘﺮون اﻧﺪﻛﻲ 71اﻧﺪروﺳﺘﻨﺪﻳﻮن در ﺣﻀﻮر 
ﺸﺨﻴﺺ ﺳﺘﺮون ﭘـﺎﻳﻴﻦ، ﺗـﻮاﻓـﺰاﻳﺶ ﻳﺎﻓﺘـﻪ و ﻳـﺎ ﻧﺮﻣـﺎل و ﺗـﺴﺘ 
ﻴﺪ دﻫﻴـﺪروژﻧﺎز ﺑـﺮاي اﻳـﻦ  ﺑﺘـﺎ ﻫﻴﺪروﻛـﺴﻲ اﺳـﺘﺮوﻳ 3ﻛﻤﺒﻮد 
ﮔﻴـﺮي ﻟﺒﺘﻪ ﺗﺄﻳﻴﺪ ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻣﺬﻛﻮر ﺑﺎ اﻧـﺪازه ﺑﻴﻤﺎران ﻣﻄﺮح ﺷﺪ ا 
 ﻫﻴﺪروﻛﺴﻲ ﭘﺮﮔﻨﻨﻮﻟﻮن و ﭘﺮﮔﻨﻨﻮﻟﻮن اﺳﺖ ﻛﻪ در ﻛﺸﻮر ﻣﺎ 71
  . ﭘﺬﻳﺮ ﻧﻴﺴﺖ اﻣﻜﺎن
 را ﺗـﺸﻜﻴﻞ HACﻫﻤـﻪ اﻧـﻮاع % 5 ، ﻫﻴﺪروﻛﺴﻴﻼز 11ﻛﻤﺒﻮد     
ﻪ ﻋﻠـﺖ ﻫﻴﭙﺮاﻧﺪروژﻧﻴـﺴﻢ ﺑـﺎ ــ ـﻼ ﺑ ــ ـﺮان ﻣﺒﺘ ــ دﺧﺘ (54).دﻫﺪ ﻣﻲ
 ﺑـﺎ ﺑﻠـﻮغ ،ﻼاﺑﻬـﺎم ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ در دوران ﻧـﻮزادي و ﭘـﺴﺮان ﻣﺒـﺘ 
 اﻳ ــﻦ (05).ﺪـ ـــﻧﻤﺎﻳﻨ ﻪ ﻣ ــﻲـ ـــزودرس در دوران ﻛ ــﻮدﻛﻲ ﻣﺮاﺟﻌ
 اﻛـﺴﻲ ﻛﻮرﺗﻴﻜﻮﺳـﺘﺮون ﺑﻴﻤﺎران ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ اﻓـﺰاﻳﺶ ﺗﺮﺷـﺢ دي 
ﺑﻌــ ــﺪﻫﺎ دﭼــ ــﺎر ( COD =enoretsocitroC yxOiD)
  . ﻫﻴﭙﺮﺗﺎﻧﺴﻴﻮن ﺧﻮاﻫﻨﺪ ﺷﺪ
 ﺑﻴﻤـﺎر دﺧﺘـﺮ ﻛـﻪ ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ اﺑﻬـﺎم 1در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺣﺎﺿﺮ ﻧﻴـﺰ     
 ﺗﻮﻟـﺪ، واز ﺑـﺪ ( ﺑﻴﺎﻣﺎژورﻫـﺎ ﻛﻠﻴﺘﻮروﻣﮕﺎﻟﻲ و اﺗـﺼﺎل ﻻ )ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ
ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﻧﻤﻮده و اﺑﺘـﺪا ﺳـﺪﻳﻢ، ﭘﺘﺎﺳـﻴﻢ، رﻧـﻴﻦ و ﻓـﺸﺎر ﺧـﻮن 
ﻲ دﭼﺎر ﻫﻴﭙﺮﺗﺎﻧـﺴﻴﻮن ﺷـﺪ ﻛـﻪ ــ ﺳﺎﻟﮕ 51/5ﻧﺮﻣﺎل داﺷﺖ، در 
% 5ﻼز ﺑـﻮد و ــ ﻫﻴﺪروﻛـﺴﻴ 11ﻮد ــ ـﺗﻨﻬﺎ ﻣـﻮرد ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ ﻛﻤﺒ 
. دادﺎل را ﺗـﺸﻜﻴﻞ ﻣـﻲ ــ ـﺎدرزادي آدرﻧ ــ ـﻼزي ﻣ ــﻣﻮارد ﻫﻴﭙﺮﭘ 
ﮔﻴـ ــﺮي ﻮر ﺑـ ــﺎ اﻧـ ــﺪازه ــ ـــ ﻣﺬﻛﺺــﺪ ﺗـ ــﺸﺨﻴــ ـــاﻟﺒﺘـ ــﻪ ﺗﺄﻳﻴ
 ﻛ ــﻪ در ﻛ ــﺸﻮر ﻣ ــﺎ ،ﺖﺮون اﺳــﻫﻴﺪروﻛ ــﺴﻲ ﻛﻮرﺗﻴﻜﻮﺳ ــﺘ دي
 11در ﻣﻄﺎﻟﻌــﺎت دﻳﮕــﺮ ﻧﻴــﺰ ﻛﻤﺒــﻮد . ﭘــﺬﻳﺮ ﻧﻴــﺴﺖ اﻣﻜــﺎن
ﻣ ــﻮارد ﻫﻴﭙ ــﺮﭘﻼزي ﻣ ــﺎدرزادي % 61 ﺗ ــﺎ 1/3 ،ﻫﻴﺪروﻛ ــﺴﻴﻼز
  . آدرﻧﺎل را ﺗﺸﻜﻴﻞ داده اﺳﺖ
ﺗﺮﻳﻦ ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ﺑﻴﻤﺎران ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑﻪ ﺗﺮﺗﻴـﺐ  ﺷﺎﻳﻊ    
 ﺗﻨﺎﺳـﻠﻲ و ﻛﺮﻳـﺰ آدرﻧـﺎل، ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴـﺴﻢ و ﺎﺳﻠﻲ، اﺑﻬﺎم اﺑﻬﺎم ﺗﻨ 
 ﺑـﻪ HACﻫﺎي ﺑـﺎﻟﻴﻨﻲ ﺑﻠﻮغ زودرس ﻣﺤﻴﻄﻲ ﺑﻮد ﻛﻪ ﺑﺎ وﻳﮋﮔﻲ 
ﺗﺮﻳﻦ  ﺷﺎﻳﻊﻳﺴﻢ ﻣﻮﻧﺚ، ﺗﺮﻳﻦ ﻋﻠﺖ ﭘﺴﻮدوﻫﺮﻣﺎﻓﺮود ان ﺷﺎﻳﻊ ﻋﻨﻮ
 ﻲﺳرﺮﺑ10يدازردﺎﻣ يزﻼﭘﺮﭙﻴﻫ عاﻮﻧا عﻮﻴﺷ و ﻲﻨﻴﻟﺎﺑ تاﺮﻫﺎﻈﺗ ﻪﻟﺎﺳ لﺎﻧردآ                                   ﺮﺘﻛدنﺎﻳرﻮﮕﻳﺮﮔ ﻦﻴﺗرآ ﺮﺘﻛد و ﻲﻧﺎﺣور ﻪﻧازﺮﻓ  
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 ﻊﻳﺎـﺷ و ناراﻮﺧﺮﻴـﺷ لﺎـﻧردآ ﻲﻳﺎﺳرﺎﻧ ﺖﻠﻋ غﻮـﻠﺑ ﺖـﻠﻋ ﻦﻳﺮـﺗ
دراد ﻲﮕﻨﻫﺎﻤﻫ ناﺮﺴﭘ ﻲﻄﻴﺤﻣ سردوز .  
  
ﻪﺠﻴﺘﻧ يﺮﻴﮔ  
ﻼﭘﺮﭙﻴﻫ     ﺷ ﺮﻫ رد ﺪﻳﺎﺑ لﺎﻧردآ يدازردﺎﻣ يز مﺎﻬﺑا ﺎﺑ راﻮﺧﺮﻴ
 ﻮﭙﻴﻫ ﺎﻳ و ﻲﻠﺳﺎﻨﺗ غﻮـﻠﺑ ﺎـﺑ ﺮﺴـﭘ ﺮﻫ رد و ﻲﻤﻟﺎﻛﺮﭙﻴﻫ و ﻲﻣﺮﺗﺎﻧ
ﻈﻧ رد ﻲــ ﻄﻴﺤﻣ سردوزـــ ـ دﻮــ ﺷ ﻪــ ﺘﻓﺮﮔ ﺮ . رد يرﺎــ ﻤﻴﺑ ﻦــ ﻳا
 نﺎــ ﺳآ ناﺮــ ﺘﺧدﺗدوز و ﺮــ ﺗـــ ـﺴــ ﭘ زا ﺮــ هداد ﺺﻴﺨﺸــ ﺗ ناﺮ
ﻲﻣ دﻮﺷ .  
     توﺎﻔﺘﻣ ﻲﻨﻴﻟﺎﺑ تاﺮﻫﺎﻈﺗ ﻪﺑ ﻪﺟﻮﺗ ﺎﺑCAH اﺮﻓ ﺖﻴﻤﻫا و  ناو
 اﻮﻨﻋ ﻪﺑ نآ ﻊﻳﺎـﺷ ن ـﻳدوﺮﻓﺎﻣﺮﻫودﻮﺴﭘ ﺖـﻠﻋ ﻦﻳﺮـﺗ ،ﺚـﻧﻮﻣ ﻢﺴ
 زوﺮـﺑ و ﻲـﻄﻴﺤﻣ سردوز غﻮﻠﺑ ،ناراﻮﺧﺮﻴﺷ لﺎﻧردآ ﻲﻳﺎﺳرﺎﻧ
 ﻫ لﻼﺘـﺧا ،لﺎـﻧردآ ﺰﻳﺮﻛ زا ﻲﺷﺎﻧ گﺮﻣ ﻞﺜﻣ نآ ضراﻮﻋ ﺖـﻳﻮ
ﻲﺴﻨﺟ) ﺖﻴﺴﻨﺟ ﺢﻴﺤﺻ ﻦﻴﻴﻌﺗ مﺪﻋ ( ؛ﻲﻳازﺎﻧ و ﺪﺷر تﻻﻼﺘﺧا و 
 ﻲﻣ ﻚﺷﺰﭘ نارﺎﻜﻤﻫ ﺮﺘﺸﻴﺑ ﻪﺟﻮﺗ ﺪﻨﻣزﺎﻴﻧ يرﺎﻤﻴﺑ ﻦﻳا،ﺪﺷﺎﺑ اﺬﻟ 
 ﺶﻴـﺑ ﻲﻫﺎﮔآ و يدازﻮﻧ نارود رد يﺮﮕﻟﺎﺑﺮﻏ مﺎﺠﻧا ﻪـﻌﻣﺎﺟ ﺮـﺗ
 يرﺎـﻤﻴﺑ ﻦـﻳا ﻊـﻗﻮﻣ ﻪـﺑ نﺎـﻣرد و ﺺﻴﺨﺸـﺗ ﺖـﻬﺟ ﻲﻜـﺷﺰﭘ
ﻲﻣ يروﺮﺿ ﺪﺷﺎﺑ .  
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Abstract 
    Background & Objective: Congenital Adrenal Hyperplasia(CAH) includes a group of inherited diseases which are 
caused by enzyme defects in the synthesis of cortisol from cholesterol. It manifests itself in different forms like ambiguous 
genitalia, adrenal crisis in infants, precocious puberty in children, hirsutism, oligomenorrhea and infertility in adults. 
Although CAH is one of the most common endocrine congenital diseases, some patients are not identified, or may even die 
of adrenal crisis without being diagnosed. Considering the prevalence and diversity of clinical manifestations of CAH and 
numerous diagnostic problems, the objective of this study is to identify and determine the frequency of clinical 
manifestations and different types of CAH in order to introduce them to medical community and facilitate diagnosis of CAH 
and its early treatment.  
    Method: In this observational-descriptive study, we observed the frequency of clinical manifestations and different 
types of enzyme defects in patients with CAH who had referred to the institute of endocrinology and metabolism during the 
period of 10 years from 1370-1380. 
    Results: 19 patients including 11 girls(58%) and 8 boys(42%) were under examination. Patients were categorized into 
3 groups; infants(5 boys and 5 girls), children(3 boys) and adults(6 girls). These patients had manifested ambiguous 
genitalia and/or adrenal crisis, premature puberty, acne and hirsutism respectively. The average age of girls and boys with 
salt loss type of CAH at the time of diagnosis was 17.3 and 43.5 days respectively. The most common clinical 
manifestations were ambiguous genitalia(42.1%), ambiguous genitalia and adrenal crisis(31.5%), acne and 
hirsutism(31.5%) and peripheral precocious puberty(15.7%). The incidence of different types of enzyme defects was 14 
patients(73.7%) with 21-hydroxylase deficiency, 4 patients(21%) with 3-beta hydroxysteroid dehydrogenase deficiency 
and 1 patient(5.2%) with 11-hydroxylase deficiency. 
    Conclusion: Congenital Adrenal Hyperplasia(CAH) should be taken into consideration in infants with ambiguous 
genitalia, hyponatremia and hyperkalemia and also in every boy with peripheral precocious puberty. The diagnosis of CAH 
is established in girls more and earlier than boys. The most common types of CAH in our patients were 21-hydroxylase 
deficiency, 3-beta hydroxysteroid dehydrogenase deficiency and 11-hydroxylase deficiency respectively. Therefore, for an 
early diagnosis and prevention of infants death(especially boys) due to adrenal crisis, incorrect gender assignment and 
inappropriate virilisation, neonatal screening and greater awareness of medical community about the disease seem to be 
necessary.  
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